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Oz

Amag: Motor néron hastaligl (MNH) (st ve/veya alt motor néronlarin dejenerasyonu ile seyreden progresif nérolojik bozukluklardir.
MNH terimi; Amyotrofik lateral skleroz (ALS), Primer Lateral Skleroz (PLS), Herediter Spastik Paraparezi (HSP), Progresif Muskuler Atrofi
(PMA), Spinal Muskuler Atrofi (SMA), Hirayama Hastaligi, Kennedy Sendromu, Poliomiyelit ve Postpolio sendromu (PPS)'nu kapsamak-
tadir. ALS’de hem alt hem Ust motor néronlar tutulurken, Primer Lateral Skleroz (PLS), Herediter Spastik Paraparezi (HSP)'de yalnizca st
motor néron tutulumu, Progresif Muskiler Atrofi (PMA), Spinal Muskuler Atrofi (SMA), Hirayama Hastaligi, Kennedy Sendromu, Polio-
miyelit ve Postpolio Sendromu (PPS)’de ise yalnizca alt motor néron tutulumu goérulir. Sanhurfa ilinde Gniversite hastanemize basvuran
MNH hastalarinin klinik, demografik ve elektrofizyolojik 6zelliklerinin incelenmesini amagladik.

Materyal ve metod: 2018-2023 yillari arasinda Noroloji ve Noromuskiiler polikliniklerinde ve Elektronérofizyoloji laboratuvarinda MNH
tanisi konarak takip edilen 190 hastanin dosyalari elektronik ortamda retrospektif olarak incelendi. 18 hasta, dosya verileri yetersiz ol-
dugu icin galismaya dahil edilmedi. Hastalarin yas, cinsiyet, basvuru sikayeti, muayene bulgusu, aile 6ykiisu ve elektrofizyolojik 6zellikleri
kayit altina alindi.

Bulgular: Calismamiza dahil edilen 172 hastanin 103’U erkek, 69’u kadindi. 54 hasta ALS, 3 hasta HSP, 2 hasta Kennedy Sendromu, 21
hasta SMA, 4 hasta Hirayama Hastaligi, 82 hasta poliomiyelit sekeli, 6 hasta ise PPS tanisi aldi. ALS hastalarinin 22’ si kadin, 32’ si erkekti.
15 hastanin baslangigc semptomu bulber iken, 39’ unun spinal baslangigliydi. 17 hastanin ilk semptomu alt ekstremiteden, 22’ sinin st
ekstremiteden baslamisti. 36 hastanin ulnar sinir distal motor latanslari (DML) median sinir DML'den kisayken, bu hastalarin 24’iinde
ulnar sinir birlesik kas aksiyon potansiyeli (BKAP) median sinir BKAP’larindan yiiksek bulundu. 3 HSP hastamizin 1’i komplike tipteydi.
Poliomiyelit sekeli nedeniyle Elektromiyografi (EMG)’si yapilan hastalarin tibialis anterior kasi 55 hastada bilateral, 7 hastada tek tarafli
etkilenmisti. 2 hastada ileti hizinda yavaslama saptanirken farkli 2 hastada median sinirde tuzak noropati izlendi. 6 PPS hastamizin yas
ortalamasi 54.25+8.057’ idi. Hirayama Hastaligi tanili hastalarimizin 1’i kadin, 3’U erkekti. 3 Hastamiz 20-30 yas arasindayken, 1 hastamiz
58 yasindaydi. 1 hastamizin servikal goruntiilemesinde C6-7 diizeyinde miyelomalazi saptandi. 2 hastanin semptomu olmadigi halde iki
yanli tutulumu varken diger 2 hastada tek tarafl tutulum vardi.

Sonug: Hekimlerin MNH’nin belirti, bulgu ve risk faktorlerini bilmeleri erken tani koyabilmeleri agisindan 6nemlidir.

Anahtar Kelimeler: N6romuskiler hastaliklar, Elektromiyografi, Motor néron
Abstract

Background: Motor Neuron Diseases (MNDs) are progressive neurological disorders characterized by the degeneration of upper and/or
lower motor neurons. The term MND includes Amyotrophic lateral sclerosis (ALS), Primary Lateral Sclerosis (PLS), Hereditary Spastic
Paraparesis (HSP), Progressive Muscular Atrophy (PMA), Spinal Muscular Atrophy (SMA), Hirayama Disease, Kennedy Syndrome, Poli-
omyelitis and Postpolio syndrome (PPS). While both upper and lower motor neurons are involved in ALS, only upper motor neurons are
involved in Primary Lateral Sclerosis (PLS), Hereditary Spastic Paraparesis (HSP), and only lower motor neurons are involved in Progres-
sive Muscular Atrophy (PMA), Spinal Muscular Atrophy (SMA), Hirayama Disease, Kennedy Syndrome, Poliomyelitis and Postpolio synd-
rome (PPS). We aimed to investigate the clinical, demographic, and electrophysiological characteristics of MND patients who presented
to our university hospital in Sanliurfa province.

Materials and Methods: 190 patients diagnosed and followed up with MND in the Neurology and Neuromuscular clinics and Electrone-
urophysiology laboratory were retrospectively analyzed from the medical records of patients between 2018 and 2023. 18 patients were
excluded from the study because of insufficient file data. Patient data, including age, gender, presenting complaints, examination fin-
dings, family history, and electrophysiological features, were recorded.

Results: Of the 172 patients included in our study, 103 were male and 69 were female. 54 patients were diagnosed with ALS, 3 with HSP,
2 with Kennedy syndrome, 21 with SMA, 4 with Hirayama disease, 82 with poliomyelitis sequelae, and 6 with PPS. Among the amyo-
trophic lateral sclerosis (ALS) patients, 22 were female and 32 were male. Fifteen patients had bulbar-onset symptoms, while 39 had
spinal-onset symptoms. The initial symptom in 17 patients originated from the lower extremities; and in 22 patients, it started in the
upper extremities. In 36 patients, ulnar nerve distal motor latencies (DML) were shorter than median nerve DML, and 24 of these patients
had higher ulnar nerve compound muscle action potentials (CMAP) than median nerve CMAP. One of the 3 patients with HSP had a
complicated type. Electromyography (EMG) of the tibialis anterior muscle in patients with sequelae of poliomyelitis revealed bilateral
involvement in 55 patients and unilateral involvement in 7 patients. Slowing of conduction velocity was detected in 2 patients, and trap
neuropathy in the median nerve was observed in 2 other patients. The average age of 6 PPS patients was 54.25+8.057. Among the
patients diagnosed with Hirayama Disease, 1 was female, and 3 were male. Three patients were between 20-30 years old, while one of
them was 58 years old. Myelomalacia at the C6-7 level was detected in the cervical imaging of one patient, and two patients had bilateral
involvement without symptoms, while the other 2 had unilateral involvement.

Conclusions: Recognizing the symptoms, signs, and risk factors of MND is crucial for physicians to facilitate early diagnosis.
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Giris

Motor noron hastaliklari (MNH) motor korteks, beyin sapi
ve/veya spinal korddaki motor néron hicrelerini birlikte veya
ayri ayri etkileyen, kalitsal veya edinsel olarak ortaya gikabilen
norodejeneratif hastaliklardir. Motor néron sistemini, (ist ve
alt motor noéronlar birlikte olustururlar. Motor néron hasa-
rinda, motor néron sisteminin hangi boliminin etkilendigine
bagli olarak degisen spesifik semptomlarla birlikte ekstremite-
ler, bulbar kaslar ile solunum disfonksiyonuna yol acabilecek
istemli kaslarda fonksiyon kaybi goriilir. MNH vakalarinin %70
inden fazlasini olusturan en yaygin formu olan Amyotrofik la-
teral sklerozda (ALS) Ust ve alt motor noronlar birlikte tutulur.
Sadece Ust motor néron tutulumu 6n planda oldugunda Pri-
mer Lateral Skleroz (PLS), Herediter Spastik Paraparezi (HSP)
akla gelirken, sadece alt motor néron etkilenmesi oldugunda
Progresif Muskdler Atrofi (PMA), Spinal Muskuler Atrofi (SMA),
Hirayama Hastaligi, Kennedy Sendromu, Poliomiyelit ve
Postpolio sendromu (PPS) akla gelmelidir (1). Literattre bakil-
diginda her bir hastaligin epidemiyolojisi farklilik gostermekte-
dir (2). Ayrica Glkemizin farkli bélgelerinde ALS insidans ve pre-
valans oranlar farklidir (3,4). Biz hastanemize basvuran MNH
tanili hastalarin klinik, demografik ve elektrofizyolojik 6zellik-
lerini glincel literatilr egliginde tartismayi amacladik.

Materyal ve Metod

2018-2023 vyillar arasinda Harran Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesi Noroloji ve Néromuskdler polikliniklerinde ve Elekt-
rondrofizyoloji laboratuvarinda MNH tanisi konarak takip edi-
len 190 hasta dosyasi retrospektif olarak incelendi. 18 hasta,
dosya verileri yetersiz oldugu icin calismaya dahil edilmedi.
Hastalarin yas, cinsiyet, aile 6ykilsu, sikayeti, norolojik mua-
yene ve Elektromiyografi (EMG) bulgulari kaydedildi. Hastala-
rin tanilan klinik, EMG ve genetik sonuglarla kondu. Hastalarin
kranial ve spinal goriintiilemeleri ile olasi diger tanilar dislandi.
ALS tanisi Revize El Escorial tani kriterlerine gére kondu (5).
Baslangicindan itibaren en az 4 yil boyunca izole UMN bulgulari
olan, siklikla alt ekstremitelerden baslayan ve bulber etkilen-
menin goraldtga PLS tanisi, bir dislama tanisi oldugundan bu
bulgulara ek olarak alt motor n6ron bulgusu ve/veya alternatif
bir agiklayict durumun olmadigi kosullarda diisiintldi. Hastalar
alt ekstremitelerde Gist motor néron tipi tutulus oldugu durum-
larda diger yapisal, enfeksiy6z, enflamatuvar, nutrisyonel ve
metabolik nedenler dislandiktan sonra HSP tanisi aldi (6). SMA
tanisi SMN 1 gen mutasyonunun, Kennedy Sendromu tanisi ise
X kromozomunda yerlesik (Xq11-q12) Androjen reseptor ge-
ninde (AR) glutamin kodlayan trintikleotid tekrari (CAG > 37)

Tablo 1. Hastalarin demografik ozellikleri

Motor Néron Hastaliginda Klinik Deneyimimiz

artisinin gosterilmesi ile kondu (7). Klinik olarak tek veya her iki
Ust ekstremiteyle sinirli, fokal alt motor néron tutulumu varli-
ginda, EMG ve servikal magnetik rezonans gorintilemesi
(MRG)’'de destekliyorsa Hirayama Hastaligi, Avrupa Noroloji
Dernekleri Federasyonu (European Federation of Neurological
Societies-EFNS) tarafindan onerilen tani kriterlerine gore de
PPS tanisi kondu (8,9).

Calisma etik onayi Harran Universitesi Etik Kurulu'ndan alindi
(HRU/23.16.13). Calismamiz Helsinki Bildirisi’nde belirtilen etik
standartlara uygun planlanmistir.

Elde edilen bulgular istatistiksel olarak IBM SPSS Statistics ver-
siyon 22.0 (IBM SPSS, Tirkiye) programi ile analiz edildi ve ta-
nimlayici istatistiki veriler elde edildi. Kategorik dlgimler sayi
ve ylzde ile belirtilirken, sayisal 6lcimler ortalama ve standart
sapma (gerekli yerlerde minimum-maksimum) ile belirtildi. Ve-
rilerin parametrik-nonparametrik olup olmadig Shapiro-Wilk
testi ile belirlendikten sonra parametrik-nonparametrik duru-
muna gore Bagimsiz iki Ornek T-testi ve Mann-Whitney-U testi
ile degerlendirildi. Tim testler icin p<0,05 degeri istatistiksel
olarak anlamli kabul edildi.

Bulgular

Calismamiza dahil edilen 172 hastanin 103’0 erkek, 69’u ka-
dindi. 54 hasta ALS, 3 hasta HSP, 2 hasta Kennedy sendromu,
21 hasta SMA, 4 hasta Hirayama Hastaligl, 6 hastaise PPS tanisi
aldi. PLS, PMA ve akut poliomiyelit tanisi alan hastamiz yoktu.
82 hastanin daha 6nceden gegirilmis poliomiyelit sekeli oldugu
saptandi (Sekil 1). Hastalarin demografik 6zellikleri Tablo 1'de
gosterilmistir.

ALS hastalarinin 22’ si kadin, 32" si erkekti. Kadinlarda tani
aninda ortalamayas 57 + 14.6, erkeklerde 58.6 + 9.9’idi ve ara-
larinda istatistiksel olarak fark saptanmadi (p=0,909). 15 has-
tanin baslangic semptomu bulber iken, 39’ unun ekstremite
baslangichydi. 17 hastanin ilk semptomu alt ekstremiteden,
22’ sinin Gst ekstremiteden baslamisti. 26 hastada yutma bo-
zuklugu, 34 hastada konusma bozuklugu, 19 hastada solunum
glcligl mevcuttu. 1 hastanin unutkanlik sikayeti mevcuttu. 29
hastanin muayenesinde fasikiilasyon, 35’inde atrofi saptandi.
10 hastaya trakeostomi, 8 hastaya perkiitan endoskopik gast-
rostomi (PEG) acilmisti. Hastalarin 2’ sinde aile 6ykisi mev-
cuttu. Ebeveyn akrabalig olan hasta yoktu. 36 hastanin ulnar
sinir distal motor latanslari (DML) median sinir DML den kisay-
ken, bu hastalarin 24’tGinde ulnar sinir birlesik kas aksiyon po-
tansiyeli (BKAP) median sinir BKAP’larindan ylksek bulundu.

Yag (Ort £ SS)

Cinsiyet, E, n (%)

ALS 58+11,9 32(59.3)
HSP 31+17,3 3(100)
SMA 28.2+10,1 12 (57.1)
PS 453+11.1 46 (56.1)
PPS 543+8.1 5(83.3)
HH 343+16.2 3(75)

KS 46+18.4 2 (100)

Ort = Ortalama, SS = Standart Sapma, E = Erkek, ALS = Amyotrofik Lateral Skleroz, HSP = Herediter Spastik Paraparezi, SMA = Spinal Muskuler Atrofi,
PS = Poliomiyelit Sekeli, PPS = Postpolio Sendromu, HH = Hirayama Hastaligi, KS = Kennedy Sendromu
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Sekil 1. Tanilara gére hasta sayilari

ALS = Amvotrofik Lateral Skleroz, SMA = Spinal Muskuler Atrofi, PPS = Postpolio
Sendromu, HH = Hirayama Hastahg1, HSP = Herediter Spastik Paraparezi, KS = Kennedy
Sendromu, PLS = Primer Lateral Skleroz, AP = Alout Poliomiyelit

3 HSP hastasi da erkekti. Hastalarin yas ortalamasi 31+17.32’
idi. 3 hastanin da sikayetleri alt ekstremiteden baslamisti, 1
hastanin muayenesinde pes cavus saptandi. Hastalarin 1 ta-
nesi komplike tipte (kranial MRG patolojik oldugu icin) olup
FA2H mutasyonu pozitifti, bu hastanin kardesinde de benzer
sikayetler mevcuttu. 2 hastanin kranial MRG normaldi. Tim
hastalarin EMG’si ve kreatin kinaz (CK) degerleri normaldi. 3
hastanin ikisine botox enjeksiyonu yapiimaktaydi.

SMA tanili hastalarin 9’u kadin, 12’si erkekti. Yas ortalamasi
28.2 + 10.1 ‘du. Hastalarin 5’i eriskin donemde tarafimizca,
19’uise ¢cocukluk déneminde Survival motor néron 1 (SMIN1)
gen mutasyonunun gosterilmesi ile tani almisti. Hastalarin
10’unda aile 6ykisii mevcuttu. 16 hastanin ebeveyn akraba-
l1g1 mevcuttu.

Poliomiyelit sekeli olan 82 hastanin 36’sI kadin, 46’si erkekti.
Yeni poliomiyelit tanisi konan hastamiz yoktu. Yas ortalamasi
45.3 + 11.1idi. 17 hastanin EMG’ sine ulasilamadi. Hem has-
talarin kliniginde hem de EMG’de sol taraf etkilenimi daha
fazlaydi. Klinikte tek ekstremite tutulumu olan 26 hastanin
24’tinde EMG’de birden fazla ekstremitede bulgu saptandi.
EMG’de 2 ekstremite tutulumu olan 43 hastanin 42’ sinde bi-
lateral alt ekstremitelerde tutulum mevcutken, 1 hastada bi-
lateral Ust ekstremiteler tutulmustu. 3 hastanin 1’inde alt,
2’sinde Ust olmak Uzere tek ekstremite tutulumu vardi. 11
hastada 3 ekstremite, 8 hastada tim ekstremiteler etkilen-
misti. Tibialis anterior kasi 55 hastada bilateral, 7 hastada tek
tarafli etkilenmisti. 2 hastada ileti hizinda yavaslama sapta-
nirken farkli 2 hastada median sinirde tuzak néropati izlendi.
Poliomiyelit sekeli nedeniyle takip edilirken PPS gelisen 6
hastanin 1’ i kadin 5" i erkekti. Hastalarin 2’si 60 yas lzeri olup
digerleri 5. dekaddaydi ve yas ortalamalari 54.3 + 8.1’ idi. PPS
gelisen hastalarin 4’inde normalde sikayetin olmadigi ekst-
remitede sikayetleri baslamisti. EMG’ de hastalarin 2’sinde
tiim ekstremitelerde motor néronlarda tutulum oldugu sap-
tandi.

Hirayama hastalarimizin 1’i kadin, 3’G erkekti. 3 Hastamiz 20-
30 yas arasindayken, 1 hastamiz 58 yasindaydi. 1 hastamizin
servikal MRG’de C6-7 diizeyinde miyelomalazi saptandi.
EMG’ de 4 hastamizda BKAP degerleri diisik, 2’sinde ileti hiz-
lari yavaslamis bulundu. 2 hastanin semptomu olmadigl
halde iki yanh tutulumu varken diger 2 hastada tek tarafli tu-
tulum vardi. Bu hastalarin disinda baslangicta Hirayama ta-
nisi ile takip edilirken bulber semptomlarin eklenmesiyle ta-
kipte ALS tanisi alan 2 hasta ALS grubuna eklenmistir.
Kennedy Sendromu olan 2 hasta vardi. 1 hastada AR geni
CAG tekrar sayisi artmis olarak saptandi. Diger hastaya dis
merkezde genetik test istendigi ve pozitif saptandigi izlendi.
1 hastanin basvuru sikayeti gigsizliige ek olarak konusma
bozuklugu iken diger hasta kramp ve fasikilasyonlardan sika-
yetciydi. Fasikilasyonlardan sikayetci olan hastaya sempto-
matik tedavi baslandi. Her iki hastanin EMG’ si motor néron
hastaligl ile uyumlu olup 1’'inde ek olarak aksonal polinéro-
pati mevcuttu. Her iki hastanin da CK degerleri normaldi.

Tartisma

Hastanemize basvuran motor néron hastalarini inceledigimiz
bu galismada ALS tanisi literatiirle uyumlu olarak en sik goru-
len MNH’ idi. ALS ‘de erkek/kadin orani farkli literatlrlerde 1
ile 3 arasinda bildirilmektedir (10-12). Bizim ¢alismamizda li-
teratirle uyumlu olarak erkek/kadin orani 1.45 saptandi.
ALS de ortalama tani yasi 54 ila 69 arasinda olup, cinsiyete ve
kognitif bozukluk varligina gore degismektedir. Bilissel bo-
zuklugu olan hastalarda tani olmayanlara kiyasla sekiz yil
daha gec konmaktadir (13-14). Kuzeydogu italya'da yapilan
bir calismada kadinlarda ortalama tani yasi erkeklere gore bi-
raz daha yliksek bulunmustur (10). Uzakdogu incelendiginde
Japonya'da da benzer sonug ortaya ¢ikmisken (15), Pekin'de
yapilan bir klinik calismada kadin ve erkek arasinda fark bu-
lunmamistir (16). Bizim c¢alismamizda da kadinlarla erkekler
arasinda tani yasinda anlaml bir fark saptanmadi.
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ALS de semptomlar %30-50 hastada Uist ekstremiteden, %20-
40 hastada alt ekstremiteden, %20-30’unda ise bulber kas-
lardan baslar (17). Bizim galismamizda da ALS hastalarinin ilk
sikayetleri %41 oraninda Ust, %31 oraninda alt ekstremiteler-
den ve %28 oraninda bulber kaslardan baslamisti.

ALS'nin erken donemlerinde tenar bdlge kaslari hipotenar
bolge kaslarindan daha cok etkilenir. Muayene, sinir ileti ¢a-
lismalari ve elektrofizyolojik olarak saptanan split hand isare-
tinin ALS icin spesifik bir belirte¢ oldugu ve ALS'li hastalarin
yaklasik %70'inde tani aninda ayrik el fenomeni gorildigu
ortaya konmustur (18). Literatiirde ALS hastalarinda ul-
nar/median DML oraninin anlamli derecede dusiuk, BKAP
oraninin anlamli derecede yuksek oldugu saptanmistir (19-
20). Bizim hastalarimizin 36’sinda ulnar sinir DML median si-
nir DML’ den kisayken, bu hastalarin 24’Gnde ulnar sinir
BKAP median sinir BKAP’larindan yiiksek bulundu.

HSP, nadir gorilen bir nérodejeneratif hastalik olup alt ekst-
remite kaslarinda gigsizlik ve progresif seyirli spastisiteye
neden olur. Klinik bulgular genellikle 3-5. dekadda baslar ve
klinigine gore "saf" ve "komplike" olmak tzere iki gruba ayri-
lir. Komplike tipte tabloya gii¢sizlik ve spastisiteye ek olarak
polinéropati, epilepsi, optik atrofi, retinopati, mental retar-
dasyon, demans, ataksi ve sagirlik eklenir. %30 hastada pes
cavus, cekic parmak gibi ayak deformiteleri gorular. Otozo-
mal dominant, otozomal resesif veya X'e bagli resesif kalitsal
gecis gorilebilir. Serum CK dizeyleri artabilir. Kranial ve spi-
nal MRG’ lerde serebellar ya da korpus kallosum atrofisi, ak
madde bozukluklari, spinal kord atrofisi gibi patolojiler izle-
nebilir (21-22). Bizim vakalarimizin birinde kranial MRG pato-
lojik olup komplike tipte HSP tanisi konmustu ve OR kalitim
paterninde FA2H mutasyonu izlendi. 3 hastamizin birinde li-
teratirle uyumlu olarak pes cavus saptandi.

SMA, SMN1 genindeki homozigot delesyon veya mutasyon-
lar nedeniyle kranial sinir motor c¢ekirdekleri ve omurilikteki
O6n boynuz motor noron hiicrelerinin geri donlisimsiz kay-
bina neden olarak ilerleyici kas gligsiizligl ve atrofisi ile ka-
rakterize, otozomal resesif gegisli bir néromuskiiler hastalik-
tir. Hastaligin siddeti, genetik mutasyon tipine, baslangic ya-
sina ve etkilenen motor néron tiplerine bagh olarak degise-
bilir (23). Akraba evlilikleri, SMA gibi otozomal resesif hasta-
liklarin gorilme sikhgini ve tastyicilik oranini artirir (24). 2022
yilinda akraba evliligi oraninin en yiksek oldugu ilin %18,4 ile
Sanhurfa oldugu bildirilmistir (25). Bizim ¢alismamizda da
SMA hastalarinin ebeveynlerinde akraba evliligi sik saptandi.
Poliomiyelit, poliovirusun neden oldugu akut bir viral hastalik
olup ve motor korteks, premotor kortikal alanlar, bulbus ve
retikiler formasyonuile spinal kord 6n boynuz hiicrelerini et-
kiler. 1950'lerde ciddi epidemilere neden olan Poliomiyelitin
eradikasyonu igin 1988’de tiim diinyada, 1989 yilinda ise (l-
kemizde asi kampanyalari baslatiimistir. Nitekim bu galisma-
larin sonucunda Ulkemizde 1999 yilinda poliomyelit vakasi
goriulmemistir (26). Bizim ¢alismamizda poliomiyelit sekeli
olan hastalarin  basvuru anindaki yas ortalamasi
45+11,125’idi. Poliomiyelit akut enfeksiyonu esnasinda mo-
tor noron kaybi %95' lere kadar gikabilir. Hayvan deneyleri,

Motor Néron Hastaliginda Klinik Deneyimimiz

gorlinlr kas glgslizlUgu icin motor noronlarin %60'inin kay-
bedilmis olmasi gerektigini gdstermistir. Yani klinik olarak
glgslizlGgln ortaya gikmasi icin belirli bir sayida néron kaybi
gereklidir. Bunun nedeninin saglam kalan motor néronlar ta-
rafindan saglanan kollateral innervasyon oldugu 6ne sirul-
muistir (27,28). Bizim ¢alismamizda da klinik olarak tek ekst-
remitede semptomu olan 26 hastanin 24’inde EMG’de bir-
den fazla ekstremitede tutulum saptandi. Literatiire gore asi-
metrik genelde alt ekstremitelerde tutulum olmakla birlikte
tibialis anterior ve quadriceps femoris kaslari en ¢ok etkile-
nen kaslardir (29). Bizim galismamizda da en sik tutulum pa-
raparezi seklinde olup tibialis anterior kasi EMG’ye gore 55
hastada bilateral, 7 hastada tek tarafli etkilenmisti. Litera-
tiirde EMG’de Ust ekstremite tuzak noropatisi ve ileti hizi ya-
vashg gorildugu bildirilmistir (30,31). Bizim hastalarimizin
2’ sinde ileti hizinda yavaslama saptanirken farkli 2 hastada
median sinirde tuzak néropati izlendi.

PPS, poliomiyelit enfeksiyonundan yillar sonra gelisen, ilerle-
yici kas gligsuizligi, atrofi ve agri ile karakterize bir sendrom-
dur. Tim poliomiyelit olgularinin yaklasik %25-40"inda or-
taya ciktigi tahmin edilmektedir (32). PPS risk faktorleri ara-
sinda siddetli akut paralitik poliomyelit 6ykls(, akut paralitik
poliomiyelit ataginin belirgin iyilesmesi ve atagin bitisinden
itibaren uzun interval suiresi, akut paralitik poliomiyelit atagi-
nin ileri yasta ortaya ¢ikmasi, artmis fiziksel aktivite ve kadin
cinsiyet yer almaktadir (33). 60 yasindan sonra spinal kord-
daki motor ndron sayisinda azalma oldugu icin zaten motor
noron kaybi olan Poliomiyelit hastalarinda yasla birlikte PPS
riskinin arttigi disliniilmektedir (34). Bizim hastalarimiz da li-
teratirden farkli olarak olarak daha ¢ok erkek hastalardan
olusmaktaydi ve 2’si 60 yas lzeri olup digerleri 5 dekaddaydi.
Hirayama hastaligi (monomelik amyotrofi); tek list ekstremi-
teyi tutan motor noron hastaligidir (35). Hirayama hastalig
erkeklerde kadinlara gore 5 kat daha sik gordlir. 3. ve 4. de-
kadda klinik bulgu verir. Ailevi olgular ¢ok nadirdir (36,37).
Hastalarin fleksiyon pozisyonunda cekilen servikal MRG’de
servikal dural kanalin posterior duvarinin anteriora dogru
sifti gorular. Kontrasth serilerde dilate epidural venoz plek-
susu dusindilren kontrastlanan epidural komponent sapta-
nir. Ozellikle C7 ve C8 seviyesinde servikal kanala basi netice-
sinde intrensek kord patolojileri saptanir (38). EMG de %10
hastada atrofi olmaksizin diger ekstremitede de tutuluma
dair bulgular saptanir (39). Hirayama hastalarinda sinir iletim
cahismalari siklikla normal saptanir (40). Bazi atipik olgularda
etkilenen ekstremitede ileti hizinda yavaslama ve BKAP amp-
littdlerinde disuklik bildirilmistir (41). Bulber tutulumun ol-
madigi erken donemde ALS, Hirayama hastaligi ile karisabilir.
Progresyonun diger ekstremitelere ve kraniyal kaslara yayil-
masl, piramidal bulgularin eklenmesi ile ilerleyen donemde
ALS tanisi konabilir (42). Bizim ¢calismamizda da literatirle
uyumlu olarak erkek baskinhigi mevcuttu ve tim vakalarimiz
sporadikti. 3 Hastamiz 3. dekadda, 1 hastamiz 6. dekadda
tani almisti. 1 hastamizin servikal MRG’sinde miyelomalazi
saptandi. EMG’ de 4 hastamizda da BKAP degerleri distik,
2’sinde ileti hizlari yavaslamis bulundu. 2 hastanin semp-
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tomu olmadigi halde iki yanli tutulumu varken diger 2 has-
tada tek tarafli tutulum vardi. Bunlarin disinda 2 hastamiz
baslangigta Hirayama hastaligi tanisi ile takip edilirken bulber
semptomlarin eklenmesiyle takipte ALS tanisi almistir.
Bulbo-spinal muskiler atrofi ya da Kennedy Sendromu, X'e
bagli kalitsal bir motor néron rahatsizligidir. Bu nedenle 6zel-
likle erkekleri etkiler ancak kadin tasiyicilarda semptomlar
daha hafif seyredebilir. Hastaligin temelinde, X kromozo-
mundaki androjen reseptor geninde bulunan unstabil trintik-
leotid CAG tekrar artisi yatar. Bu tekrarin sayisi 40'in Gzerinde
olan bireyler genellikle hastaliktan etkilenir. Norolojik semp-
tomlar 4-7. dekadlar arasinda ortaya cikar. Semptomlar yi-
rimede zorluk ve dismeye egilim seklinde baslar. Birgok
hasta kas kramplarindan ve tremordan muzdariptir (43,44).
Daha nadir olarak miyalji, cabuk yorulma, egzersiz intole-
ransi, polinéropati ve CK yiiksekligi goriilebilir. ilerleyen dé-
nemde hastalarin cogunda bulber kaslar etkilenir ve bunun
sonucunda konusma ve yutma gicligu gelisir (45). Bizim has-
talarimizin biri 33, digeri 59 yasindaydi. Her iki hastanin CK
degerleri normaldi ve EMG’leri motor noron hastaligi ile
uyumluydu ancak birinin ek olarak aksonal polindropatisi
saptandi. 33 yasindaki hastamiz kramp ve fasikiilasyonlardan
sikayetciydi. 59 yasindaki hastamizin basvuru aninda bulber
semptomlari mevcuttu.

Calismamizin bazi kisithhklari bulunmaktaydi. Retrospektif
dizaynin yani sira genetik analiz sonuglarimiz eksikti. Ayrica
hastalarin fonksiyonel durumlarina ve aldiklari tedavilere
dair verilerimiz eksikti.

Sonug olarak MNH hakkinda klinik deneyimimizi sunduk. N6-
roloji uzmanlarinin MNH’nin belirti, bulgu ve risk faktoérlerini
bilmeleri erken tani icin dnem arz etmektedir. Ozellikle teshis
ve semptomlarin takibi esnasinda baslangicta disinilen bir
MNH tanisinin bir siire sonra eklenen yeni semptom ve mu-
ayene bulgusu ile farkl bir MNH’a doniisebilecegi unutulma-
malidir. Tani konulduktan sonra, hastaliklarin seyrini bilmek,
semptomlari yénetebilmek ve hastalara ve ailelerine uygun
destek ve rehberlik saglayabilmek gerekir.
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